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서  론
Hereditary neuropathy with liability to pressure 
palsies (HNPP)와 Charcot-Marie-Tooth1A (CMT1A)
는 비교적 잘 알려진 상염색체 우성 유전성 탈수초성 말
초신경질환으로 최근 분자유전학의 발전으로 진단이 용
이하게 되었다.1-4
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Background: Hereditary neuropathy with liability to pressure palsy (HNPP) and  Charcot-Marie-Tooth1A (CMT1A) are 
autosomal dominant inherited demyelinating neuropathy associated with the deletion or duplication of 17p11.2-p12 
segments including the gene for peripheral myelin protein 22 (PMP22). The aim of this study is to compare the 
electrophysiological features of these two disorders genetically related. Methods: We studied the nerve conduction studies 
of genetically confirmed 43 HNPP in 23 families and 31 CMT1A patients in 13 families. Results: Nerve conduction 
studies presented prolonged terminal latency, slow nerve conduction velocity and low amplitude of compound muscle or 
nerve action potentials in both diseases, but more severe in CMT1A. The incidence of conduction block with or without 
dispersion was higher in CMT1A than HNPP, with 23.6% and 5.7% respectively. CMT1A revealed a rather even 
distribution of abnormalities in segmental nerve conduction studies than HNPP. HNPP showed frequent involvements at 
the segment of entrapment-prone site such as peroneal and ulnar nerves. The characteristical differences of these diseases 
could be defined by the quantitative correlation study. The correlation coefficients of nerve conduction velocities between 
tested nerves in the same or different limbs and between tested segments of the same nerve was much higher in CMT1A 
than HNPP. Conclusions: We conclude that CMT1A presents with more severe diffuse and uniform slowing, whereas 
HNPP presents with focal electrophysiological abnormalities. 
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두 질환은 모두 염색체 17p11.2-p12의 이상을 보이는 
질환으로 세포 감수 분열 시 비균등적인 교차에 의해 
HNPP는 이 부위에서의 결손이, CMT1A는 중복이 나타
난다.1,5-10 이 질환들의 발병에 관여하는 염색체 부위인 
1.5 Mb에는 PMP-22 유전자를 포함한 4개의 유전자가 
있는데 특히 PMP-22 유전자는 22 KDa 크기의 말초 수
초 단백질(peripheral myelin protein)의 생성과 관련이 
있다. 이 단백질은 말초신경 수초의 중요한 단백질 성분
으로서 주로 치밀수초(compact myelin sheath)의 형성
에 관여하는 것으로 알려져 있다.11,12
이 두 질환은 결손과 중복이라는 차이가 있지만 유전
자 결함 부위가 같음에도 임상적 특성과 전기생리학적 
특징이 다른데, 각 질환군의 신경전도검사에 대한 연구
는 많지만 두 질환에서의 신경전도검사를 비교한 논문
은 드물다. 
이에 두 유전성 질환의 신경전도검사를 정성적 및 정
량적으로 비교 분석하여 양 군의 전기생리학적검사의 
특징을 검토하고 감별 진단에 있어서의 진단적 가치에 
대하여 알아보고자 한다.
대상과 방법
1. 대상
1995년 1월부터 2003년 2월까지 연세대학교 의과대학 
세브란스병원에서 유전자검사로 염색체 17p11.2-p12의 
결손이나 중복이 확인된 HNPP 및 CMT1A 환자 및 그 
가족을 대상으로 신경전도검사 결과를 후향적으로 분석
하였다. 
2. 방법
신경전도검사는 운동신경으로 상지에서는 정중신경
과 척골신경을, 하지에서는 비골신경과 후경골신경을 
구획별로 검사하였다. 감각신경으로 상지에서는 정중신
경과 척골신경, 하지에서는 비복신경을 검사하였다. 검
사기기는 Cadwell 5200 및 Dantec 1500와 Medelec사의 
synergy를 이용해서 Oh의 검사방법을 사용하였다.13 
운동신경에서는 말단잠복기(terminal latency; TL) 및 
복합근육활동전위(compound muscle action potential; 
CMAP)의 진폭과 구획별 신경전달속도를, 감각신경은 
신경전달속도와 복합신경활동전위(compound nerve 
action potential; CNAP)의 진폭을 측정하였다. TL은 운
동신경 자극 후 CMAP의 기시부까지를 msec 단위로 측
정하였고 운동 및 감각신경전달속도는 m/sec 단위로 측
정하였다. 전위폭은 음첨단(negative peak)부터 양첨단
(positive peak)까지를 측정하였는데 감각신경에서는 
microvolt, 운동신경에서는 millivolt로 표시하였다. 
신경전도검사의 판정 기준은 본원 검사실 기준치를 
사용하였는데,14,15 전도차단(conduction block)은 이 자
료를 다시 분석하여서 말단부와 근위부의 전위차가 상
지에서는 30% 이상, 하지에서는 50% 이상으로 정의하
였다. CMAP의 분산(dispersion)은 지속 시간(duration 
of CMAP negative wave)이 15% 이상의 지연을 기준
으로 하였다.13 운동신경의 정량적 통계 분석에서는 말
단부 CMAP가 검출되지 않거나 0.5 mV 이하인 경우를 
제외하였다. 
신경전도검사의 결과 분석은 SPSS for windows 통
계 package를 이용하여 t-test, correlation coefficients
를 구하였으며, p<0.05를 통계적 유의 수준으로 하였다. 
결  과
1. 각 환자군의 특성
HNPP는 총 23가족 43명(남자 37명, 여자 6명)이었고, 
평균 연령은 34세(15-66세)였다. 이들에게서 운동신경전
도검사는 정중신경, 척골신경, 후경골신경은 71지, 비골
신경은 70지에서 시행하였고 감각신경전도검사는 정중
신경, 척골신경은 71지, 비복신경은 74지에서 시행하였
다. 
CMT1A는 총 13가족 31명(남자 13명, 여자 18명)으
로서 평균 연령은 35.5세(범위 10-75세)였다. 이들에게 
운동신경전도검사는 정중신경, 척골신경, 비골신경 및 
후경골신경을 37지에서 시행하였고, 감각신경전도검사
는 정중신경 35지, 척골신경 36지, 비복신경 39지에서 
시행하였다. 
2. 정성적 분석
각 군에서의 신경전달속도를 본원 기준치14,15와 비교
하여 지연이 있는 경우와 말단부 CMAP 전위폭이 0.5 
mV 이하이거나 검출되지 않는 빈도를 구하였다(Table 
1). HNPP군에서 운동신경전달 속도의 지연은 척골신경 
80.3%, 비골신경 72.9%, 정중신경 46.5%, 후경골신경 
47.9%의 순위로 나타났는데, 특히 척골신경의 팔꿈치부
위에서 가장 높은 빈도를 보였다. 감각신경전달속도의 
지연은 정중신경 91.5%, 척골신경 95.8%, 비골신경 
59.5%로서 운동신경보다 빈도가 높았다. CMT1A에서
는 운동신경과 감각신경전달속도 대부분 90% 이상에서 
지연을 보여 HNPP군 보다 빈도가 높았다. CMAP가 0.5 
mV 이하이거나 검출되지 않는 경우와 SNAP가 검출되
지 않는 경우는 HNPP에서는 비골운동신경 8.6%, 정중
감각신경 8.5%, 척골감각신경 5.6%, 비복신경 4.1%에서 
관찰되었다. CMT1A에서는 운동신경으로 정중운동신경 
2.7%, 척골운동신경 10.8%, 비골운동신경 51.4%, 후경골
운동신경 43.2%로 하지의 운동신경에서 더 높은 빈도로 
나타났고 감각신경에서는 정중신경 54.3%, 척골신경 
Hereditary Neuropathy with Liability to Pressure Palsies와 Charcot-Marie-Tooth1A 환자군의 신경전도검사 소견의 비교 
22권 4호 대한신경과학회지 347
66.7%, 비복신경 76.9%에서 SNAP가 검출되지 않았다. 
운동신경의 전도차단 소견은 HNPP에서는 전체 283지 
중 16지(5.7%)에서 관찰되었는데 구획별로는 척골신경
에서 8.5%로 가장 흔하였다. CMT1A에서는 총 148지 
중 35지(23.6%)에서 관찰되었는데 범위는 16.2%(비골 
및 후경골신경)부터 40.5%(척골신경)까지였다. 이중 
CMAP의 분산은 HNPP군은 5지에서 CMT1A군은 9지
에서 관찰되었다(Table 1, Fig. 1).
3. 정량적 분석
HNPP군과 CMT1A군에서 신경전도검사의 구획별 
Table 1. Summary of nerve conduction studies in hereditary neuropathy with liability to pressure palsies (HNPP) and Charcot-Marie- 
Tooth1A (CMT1A)
Abnormal NCV   NP Conduction block
HNPP (%) CMT1A (%) HNPP (%) CMT1A (%) HNPP (%) CMT1A (%)
Motor conduction study
Median
 W-E
 E-Ax
Ulnar
 W-E
 BE-AE
 E-Ax
Peroneal
Post. Tib.
33/71 (46.5)
27/71 (38.0)
20/71 (28.2)
57/71 (80.3)
36/71 (50.7)
46/71 (64.8)
30/71 (42.3)
51/70 (72.9)
34/71 (47.9)
35/37 (94.6)
33/37 (89.2)
32/37 (86.5)
34/37 (91.9)
30/37 (81.1)
28/37 (75.7)
27/37 (73.0)
35/37 (94.6)
35/37 (94.6)
0/71 (0.0)
0/71 (0.0)
6/70 (8.6)
0/71 (0.0)
1/37 (2.7)
4/37 (10.8)
19/37 (51.4)
16/37 (43.2)
2/71 (2.8)
6/71 (8.5)
5/70 (7.1)
3/71 (4.2)
8/37 (21.6)
15/37 (40.5)
6/37 (16.2)
6/37 (16.2)
Sensory conduction study
Median
Ulnar
Sural
65/71 (91.5)
68/71 (95.8)
44/74 (59.5)
35/35 (100)
35/36 (97.2)
38/39 (97.4)
6/71 (8.5)
4/71 (5.6)
3/74 (4.1)
19/35 (54.3)
24/36 (66.7)
30/39 (76.9)
W; Wrist, E; Elbow, Ax; Axilla, BE; Below elbow, AE; Above elbow, NCV; Nerve conduction velocity, NP; No potential recorded or 
CMAP<0.5 mV
Figure 1. (A) Peroneal nerve motor conduction in a patient with hereditary neuropathy with liability to pressure palsies (HNPP). (B) 
Ulnar nerve motor conduction in a patient with Charcot-Marie-Tooth1A (CMT1A). Note conduction block with or without temporal 
dispersion.
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평균값을 비교한 결과 TL, 신경전달속도, CMAP 전위
폭에서 대부분 양 군 간에 통계적으로 의미 있는 차이를 
보였는데 HNPP에 비해 CMT1A에서 더 심한 양상이었
다(p<0.05) (Table 2).
신경전도검사에서 나타난 이상 소견의 균등성 여부를 
알기 위해서 신경전달속도간 상관 계수를 계산하였는데, 
CMT1A에서는 운동신경전달속도가 상지간, 하지간, 상
하지간 모두 0.9 이상의 높은 상관계수를 보인 반면, 
HNPP군에서는 0.5 이하로 낮았다(Fig 2, 3). 상지 운동
신경의 말단부와 근위부 간의 신경전달속도의 상관 계
수도 같은 결과를 보였으며, 감각신경에서도 CMT1A는 
0.6 이상, HNPP에서는 0.5 이하로 CMT1A군에서 상대
적으로 높은 상관 계수를 보였다. 
고  찰
HNPP와 CMT1A는 대표적인 탈수초성 유전성 말초
신경질환으로 신경전도검사상 탈수초성 신경질환의 특
징인 TL의 지연, 신경전달속도의 저하를 보인다. 그러
나 HNPP는 이상 소견이 척골신경이나 비골신경처럼 신
경 압박을 잘 받는 부위에서 이상이 흔한 비균등성이 특
징인데 비해서 CMT1A는 모든 신경이 비슷하게 침범된
다고 알려져 있다.16,17 본 연구에서도 CMT1A가 비교적 
고르게 이상 소견이 검출되는데 비해서 HNPP는 척골신
경이 80.3%, 비골신경 72.9%로 다른 운동신경보다 이상 
빈도가 높았는데, 특히 척골신경 팔꿈치 부위 구획에서 
가장 흔해서 신경 압박을 잘 받는 부위가 주로 침범된다
는 사실을 확인할 수 있었다. 이를 정량화하기 위해 각 
신경간의 상관 계수를 구하였는데, CMT1A는 대부분 
0.9 이상의 높은 상관 계수를 보인 반면, HNPP에서는 
0.5 이하로 상관 계수가 비교적 낮은 수치를 보였으며, 
선형적 상관 관계가 없는 것도 있어서 지금까지의 보고
와 같은 결과였다.17,18 그러나 감각신경의 상관 관계에 
관한 보고는 아직 없었는데 본 연구에서는 운동신경만
큼 뚜렷하지는 않지만 CMT1A가 HNPP보다 침범 정도
가 더 균등하다는 것을 알 수 있었다. 
HNPP에서 감각신경이 운동신경보다 이상 소견이 더 
관찰되었는데, 이는 운동신경은 근위부 포함 전체 상하
지 구획을 측정한 결과이며, 감각신경은 혼합신경과의 
구별을 위해 원위부를 위주로 검사하였기 때문에 감각
신경 침범의 빈도가 더 현저한 것으로 생각된다.19
탈수초성 말초신경 질환의 신경전도검사의 특징은 현
저한 신경전달속도의 지연과 함께 전도차단 및 CMAP
의 분산이 있다. 전도차단 및 CMAP의 분산은 특히 후
Table 2. Comparison of distal segment of nerve conduction studies between hereditary neuropathy with liability to pressure palsies
(HNPP) and Charcot-Marie-Tooth 1A (CMT1A).
HNPP Group
Mean±SD (Range)
CMT1A Group
Mean±SD (Range)
Motor conduction study
Median TL (msec)*
CV (m/sec)*
Amp (mV)*
 5.34±2.16 (3.10-17.30)
50.48±7.22 (16.20-63.90)
11.74±4.65 (0.90-24.00)
7.74±3.14 (2.45-18.90)
26.13±11.72 (14.70-54.70)
 6.78±13.75 (0.76-13.70)
Ulnar TL*
CV*
Amp*
 3.48±0.91 (2.40-7.60)
 50.1±6.43 (27.00-60.30)
13.05±2.83 (5.00-19.40)
 5.21±1.80 (2.10-8.00)
26.5±14.35 (11.90-61.20)
 8.96±3.25 (3.20-17.00)
Peroneal TL
CV *
Amp*
 6.24±1.82 (2.60-11.10)
37.52±5.54 (23.50-57.10)
 5.42±3.05 (0.60-11.70)
 6.83±2.76 (3.20-12.80)
24.76±10.25 (8.70-47.60)
 2.71±2.14 (0.60-9.00)
Posterior tibial TL*
CV *
Amp*
 4.97±1.40 (2.90-10.90)
41.32±5.46 (19.10-51.50)
17.02±6.45 (1.00-33.10)
 7.72±2.82 (3.30-15.20)
28.18±8.25 (15.10-47.00)
 6.22±4.98 (0.90-19.00)
Sensory conduction study
Median CV (m/sec)
Amp (uV)
32.15±6.24 (18.90-54.00)
12.66±7.11 (2.50-47.00)
27.51±8.62 (16.60-43.30)
 9.17±5.69 (2.50-26.30)
Ulnar CV
Amp
31.14±4.95 (20.80-45.60)
10.79±7.34 (1.80-57.00)
26.98±10.65 (14.00-42.30)
 8.12±3.62 (2.80-14.40)
Sural CV*
Amp*
31.02±4.59 (22.30-41.50)
13.22±6.41 (1.80-28.40)
25.37±5.94 (18.70-33.70)
 7.91±3.31 (3.00-12.80)
TL; terminal latency, CV; conduction velocity, Amp; amplitude of action potential,  *p<0.05
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천성 탈수초성 말초신경 질환에서 흔히 관찰되지만20-23 
유전성인 경우에는 나타나지 않는다는 주장이 있다.20,24 
그러나 본 연구 결과를 보면 HNPP와 CMT1A에서도 
전도차단과 CMAP의 분산이 그리 드물지 않았다. 
HNPP에서의 전도차단에 대하여 국내 보고에서는 없다
고 하였지만25 외국 문헌에서는 6-22%로 보고되고 있
다.18,26-28 CMT1A에서도 전도차단이 관찰되지 않는다는 
보고도 있지만,17,20 그렇지 않다는 주장도 많다.29-31 이렇
게 연구마다 빈도에 차이가 있는 것은 관찰 증례의 수는 
물론 전도차단과 CMAP 분산에 대한 판정 기준이 서
로 다르기 때문일 것으로 생각된다. 실제 Uncini 등은 
전도차단 기준을 20%로 하면 HNPP에서는 25%, 
CMT1A에서는 21%의 빈도를 나타냈지만, 50%를 적용
하면 HNPP에서는 6%, CMT1A는 0%라고 하였다.18 
American Association of Electrodiagnostic Medicine 
(AAEM)에서는 전도차단의 정도를 상지는 50%, 하지는 
Figure 2. Scatterplots of motor conduction velocity in hereditary neuropathy with liability to pressure palsies (HNPP) and Charcot- 
Marie-Tooth1A (CMT1A). Correlations coefficients is also shown. *p<0.01 
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60%로 규정하고 있지만32 본 연구에서는 본원 검사실에
서 정상인 242예를 분석한 결과를 토대로 상지 30%, 하
지 50%를 판정 기준으로 규정한 결과 HNPP에서는 
5.7%, CMT1A에서는 23.6%에서 전도차단이 있었다. 
AAEM의 기준을 적용하면 HNPP에서는 1.8%, CMT1A
에서는 12.2%의 빈도였다.
탈수초성 신경병에서도 탈수초가 심하면 CMAP가 감
소할 수 있는데, CMT1A군이 HNPP군보다 그 빈도가 
훨씬 높아서 침범의 정도가 심한 것을 알 수 있었다. 또
한 신경전도검사를 정량적으로 분석하더라도 대부분 운
동신경에서 말단잠복기와 신경전달속도 및 CMAP가 
CMT1A에서 통계학적으로 유의하게 침범의 정도가 심
하였다. 비골운동신경 말단잠복기와 감각신경전도검사
의 양 군 간 차이가 다른 운동신경처럼 현저하지 않은 
것은 이들의 전위폭이 검출되지 않는 경우가 많았기 때
문인 것으로 생각한다. 
HNPP와 CMT1A는 같은 유전자 부위의 이상에 의하
여 발생하는 질환이다. 그러나 같은 유전자의 결손과 중
복에 따라 임상적으로 차이를 나타내는 지에 대해서는 
아직 명확히 밝혀지지 않았다. 본 연구에서 전기생리학
적으로 CMT1A는 HNPP에 비하여 침범 정도도 심하며 
균등한 분포를 보이며 전도차단의 빈도도 높은 반면, 
HNPP는 비균등한 분포를 보이며 압박 부위에서 높은 
이상을 나타냄을 확인할 수 있었다. 따라서 분자유전학
적검사를 하지 않았을 경우 전기생리학적 검사의 결과
를 세밀히 분석하면 두 질환의 감별에 도움이 될 것으로 
생각된다. 
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